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Bölüm 2

DOWN SENDROMU’NDA NON-İNVAZİV TARAMA 
TESTLERİ

Mustafa TAŞ1

GIRIŞ

Down sendromu, ilk kez 1866 yılında J.L.H. Down tarafından fenotipik olarak 
tanımlanmış, 1959 yılında Lejeune ve arkadaşları tarafından Down sendromu ol-
gularının, 21. otozomal kromozomun trizomisi sonucunda ortaya çıktığı gösteril-
miştir (1,2). Sıklığı yaklaşık olarak 730 canlı doğumda bir olup, en yaygın kromo-
zom anomalisi ve kognitif disfonksiyonların en sık görülen konjenital nedenidir. 
Down sendromu hastalarında, konjenital malformasyonlar, yapısal değişiklikler, 
metabolik sorunlar ve çocukluk çağı kanserleri gibi değişken sağlık problemleri 
daha sık görülür (3-5).

Down sendromu, en yaygın kromozomal anomali olup beraberinde eşlik eden 
çok çeşitli sağlık sorunları olduğu için genetik tarama ve test protokollerinin ço-
ğunun odağındadır (6). Prenatal tanı ebeveynlere etkinleşmiş fetüsün doğumu 
veya gebeliğin sonlandırmasını planlamak için fırsat sunar. Down sendromu ta-
nımlandıktan kısa süre sonra taramasına yönelik testler ve kılavuzlar geliştirilmiş-
tir. 1970’lerde ilk kez Amerikan Obstetrisyen ve Jinekologlar Birliği tarafından, 35 
yaş ve üstü olarak tanımlanan, ileri anne yaşına sahip tüm gebelere amniyosentez 
veya koryon villus biyopsisi yapılması önerilmiştir. 2007’den itibaren, Amerikan 
Obstetrisyen ve Jinekologlar Birliği, yaştan bağımsız olarak tüm kadınların 20. 
Gebelik haftasından önce anöploidi taraması yaptırmasını önermektedir. Ayrıca 
herhangi bir yaşta; pozitif tarama testi, ultrasonogrofide saptanan mevcut gebeli-
ğe ait en az bir majör veya iki minör yapısal bozukluk, önceki gebeliklere ait fetal 
trizomi öyküsü, gebede veya eşinde kromozom bozukluğu olması kriterlerinden 
bir veya daha fazlasını karşılayan gebelikleri anöploidi açısından yüksek riskli 
olarak tanımlamıştır ve amniyosentez veya koryon villus biyopsisinden herhangi 
birinin tanı testi yapılmasını önermektedir (7,8).
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tarama testleri bunun ilk adımlarıdır. Non-invaziv tarama testleri ile bu derleme 
dahilinde incelenmiş olmasa da diğer yaygın anöploidiler olan trizomi 13 ve 18 ‘de 
farklı sensitivite ve spesifite oranları ile taranabilmektedir. Ayrıca, çeşitli şirketler 
tarafından piyasaya sürülen bazı non-invaziv prenatal testler ile Turner sendro-
mu, Kleinfelter sendromu ve 47,XYY sendromu gibi seks kromozom anomalileri 
için de tarama yapma imkanı sağlanmıştır. Bazı firmalar tarafından genel popü-
lasyonda, tekil gebeliklerde kullanılan non-invaziv prenatal testlere benzer olarak 
çoğul gebeliklerde kullanılabilecek maternal kanda fetal DNA tarama testleri ge-
liştirilmiştir. Yakın gelecekte non-invaziv prenatal testlerin mikrodelesyonlar ve 
mikroduplikasyonlar da dahil olmak üzere, çok sayıda kromozomal anomalide 
yaygın olarak kullanılması beklenmektedir.

Günümüzde teknolojik gelişmeler ışığında, anne adaylarına sunulan prenatal 
test seçenekleri genişlemiştir. Hekimlerin teknolojik gelişmelerle birlikte ortaya 
çıkan bu testleri ve olası risk, fayda ve kısıtlılıkları ile ilgili güncel literatürü takip 
ederek hastalarına yönettikleri tıbbi durumlarla ilgili bilinçli olarak karar verme-
lerini sağlayacak danışmanlık hizmetini eksiksiz olarak yerine getirmeleri gerek-
mektedir.
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